Программа учреждения высшего образования
по факультативной дисциплине для специальности 1–79 01 02 «Педиатрия»
«Современные методы диагностики и лечения врожденных и наследственных заболеваний у детей»
Предмет и задачи медицинской генетики. Этиология и классификация наследственных заболеваний
Место наследственной патологии в структуре заболеваемости и смертности населения. Значение генетики для медицины. Относительный рост заболеваемости, обусловленной генетическими факторами. Роль наследственности и среды в развитии патологии. Основные этапы развития медицинской генетики. Взаимосвязь с другими клиническими дисциплинами. Основные задачи медицинской генетики. Роль зарубежных и отечественных ученых в развитии медицинской и клинической генетики.
Хромосомные, геномные и генные мутации, их роль в патологии человека. Причины мутаций. Спонтанные и индуцированные мутации, частота их возникновения, физический, химический, биологический мутагенез. Лекарственный мутагенез, тератогенез, канцерогенез. Этиопатогенетические особенности наследственных заболеваний в Республике Беларусь. Свойства генов (пенетрантность и экспрессивность гена, феномен антиципации, плейотропное действие). Классификация наследственных болезней.
Методы медицинской генетики и область их применение в клинической практике
Клинико–генеалогический метод в медицине. Методика составления родословной. Особенности сбора анамнеза у пробанда и его родственников, Значение обследования родственников пациента для постановки диагноза и установления типа наследования. Генеалогический анализ при мультифакториальных заболеваниях.

Цитогенетический метод. Исследование хромосомного набора в культуре лейкоцитов периферической крови. Метод простой, дифференциальной и FISH – окраски хромосом. Определение числа хромосом. Метод определения полового хроматина. Экспресс-диагностика пола. Информативность метода для диагностики наследственных заболеваний.
Биохимический метод. Показания к использованию. Демонстрация результатов основных биохимических методов. Массовые просеивающие программы.

Близнецовый метод. Взаимодействие наследственных и средовых факторов в фенотипической вариабельности признаков,

Популяционный метод. Закон Харди-Вайнберга. Генофонд и структура популяций. Дрейф генов. Инбридинг. Геногеография наследственных заболеваний.

Метод рекомбинантной ДНК. Сущность метода. Полимеразная цепная реакция. Источники геномной ДНК. Основные этапы метода. Диагностика мутаций (прямая диагностика, блот-гибридизация по Саузерну, аллельспецифическая гибридизация, химическое расщепление ДНК, трансляция белкового продукта, косвенное выявление мутаций).
Генные болезни, общая характеристика группы
Генные болезни с аутосомно-доминантным типом наследования (синдром Марфана, анемия Минковского-Шоффара, нейрофиброматоз). Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики. Этиология. Общая характеристика патогенеза генных болезней. Принципы классификации генных болезней (по типу наследования, по органному и системному типу, по виду нарушения обмена веществ). Клинический полиморфизм. Генетическая гетерогенность. Болезни с аутосомно-доминантным типом наследования (синдром Марфана, анемия Минковского-Шоффара, нейрофиброматоз). Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики.
Генные болезни с аутосомно-рецессивным типом наследования (муковисцидоз, врождённая гиперплазия коры надпочечников). Болезни с аутосомно-рецессивным типом наследования (муковисцидоз, врождённая гиперплазия коры надпочечников). Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики.
Генные болезни с Х-сцепленным рецессивным типом наследования (гемофилия, миодистрофия Дюшенна). Болезни с Х-сцепленным рецессивным типом наследования (гемофилия, миодистрофия Дюшенна). Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики.
Наследственные болезни обмена веществ с установленным первичным биохимическим дефектом, общая характеристика группы. НБО белков и жиров у детей. Наследственные болезни обмена веществ у детей, общая характеристика группы. Признаки, позволяющие заподозрить наследственные дефекты обмена веществ. Принципы ранней диагностики и профилактики наследственных дефектов обмена веществ. Принципы лечения болезней обмена веществ; заместительная терапия, диетотерапия, витаминотерапия. Фармакогенетика.
НБО белков (фенилкетонурия, целиакия, гистидинемия, тирозиноз) и жиров (болезнь Гоше, Ниманна-Пика) у детей. Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики.
Наследственные болезни обмена углеводов и билирубина у детей. Наследственные болезни обмена углеводов (гликогенозы, лактазная недостаточность, галактоземия) и билирубина (синдром Жильбера-Мейленграхта, Криглера-Найяра) у детей. Этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики.
Болезни с наследственной предрасположенностью, общая характеристика группы
Модели наследования. Анализ родословных. Генетические и внешнесредовые факторы риска развития мультифакториальных заболеваний. Значение наследственного предрасположения в развитии язвенной болезни, онкологических заболеваний, рассеянного склероза, хронического алкоголизма, сахарного диабета, врожденных пороков развития. Методы и формы профилактики. Индивидуальный прогноз развития мультифакториального заболевания и его значение для клинической практики.
Врожденные пороки развития, тератогенез. Врожденные морфогенетические варианты
Терминология клинической тератологии. Анализ фенотипа пациента с наследственной патологией. Признаки дизэмбриогенеза и их значение для диагностики наследственной и врождённой патологии. Этиология, патогенез и ранняя диагностика врожденных пороков развития. Классификация врожденных пороков развития. Изолированные, системные, множественные врожденные пороки развития. Наследственные (генные, хромосомные, мультифакториальные) пороки. Экзогенные пороки. Пороки неясной этиологии. Синдромы множественных врожденных пороков развития, обусловленные действием тератогенных факторов: синдром краснухи, диабетической эмбриофетопатии, алкогольная эмбриофетопатия. Критерии дифференциальной диагностики инфекционных эмбрио- и фетопатий.
Хромосомные болезни: этиопатогенез, клинические проявления, диагностика, общие принципы лечения и профилактики
Этиология, патогенез и классификация хромосомных болезней. Клинико-цитогенетическая характеристика наиболее распространенных хромосомных болезней: синдром Дауна, синдром Патау, синдром Эдвардса, синдром «кошачьего крика», синдром Шерешевского-Тернера, синдром Клайнфельтера, синдром трисомии по X-хромосоме. Общие принципы диагностики, лечения и профилактики хромосомных болезней. 
Организация медико-генетической службы в Республике Беларусь. Медико-генетическое консультирование
Принципы организации медико-генетической службы в Республике Беларусь. Задачи медико-генетического консультирования. Показания для направления пациентов и членов их семей на медико-генетическое консультирование. Основные принципы консультирования: проспективное и ретроспективное консультирование. Этапы и методика консультирования (сбор анамнеза, основные и дополнительные методы диагностики наследственных заболеваний, принципы оценки генетического риска при генных, хромосомных, мультифакториальных заболеваниях). Деонтологические и морально-этические проблемы, связанные с консультированием. Диспансеризация и медико-социальная помощь пациентам с наследственными и врожденными заболеваниями и членам их семей.
Методы пренатальной диагностики наследственных болезней и врожденных пороков развития
Пренатальная диагностика наследственных и врожденных заболеваний. Основные показания для проведения пренатальной диагностики. Современные методы пренатальной диагностики НБ и ВПР: просеивающие, инвазивные, неинвазивные; показания и противопоказания, разрешающие возможности, диагностическая значимость, осложнения после проведения процедур.
